COMO SE SUBDIVIDEN LOS CDG?

Segun el tipo de glicosilacion proteica, se distinguen
los defectos de la

oN-glicosilacion

¢O-glicosilacion,

e Caracter mixto que afecta la O- y la N- glicosilacion.
eDefectos de la glicosilacion lipidica

CUANDO SE PUEDE SOSPECHAR QUE SE
TRATA DE CDG?

Se debe pensar en un CDG ante todo paciente que
presente, desde el nacimiento, manifestaciones
clinicas multisistémicas. Los sintomas presentes
varian de paciente para paciente y estan abajo
resumidos:

Neurologia:
eRetraso psicomotor/mental (normalmente presente en
todos los CDG pero no en los CDG Ib)

oEpilepsia

eEpisodios  Stroke-like  (accidente  isquémico
transitorio cerebral) (CDG-1a)

e Ataxia

eMicrocefalia

eHipoplasia cerebelosa (CDG-1a)
eHipotonia muscular

¢ Atrofia olivopontocerebelosa

Ojos:

eNistagmus

eEstrabismo (CDG-la,lc)
eRetinitis pigmentosa

e Apraxia oculomotora
eDefectos de refraccion
eGlaucoma

Esqueleto/Crecimiento:
eFalta de crecimiento
eContracturas articulares

eDeformidades de la columna (escoliosis,cifosis,etc)
eHipogonadismo
e Ausencia de testiculos en el escroto

Gastrointestinal:

eDiarrea cronica (CDG-Ib)
eFibrosis hepética congénita

e Ataques de vomitos
eEnteropatia pierde proteina
eReflujo gastroesofagico
eHemorragias gastrointestinales

Corazon:
eCardiomiopatia (CDGI-la, CDG-IX)
eDerrame pericardico

Renal:
eMicroquistes renales
eSindrome nefrotico

Higado:

e Aumento de tamafio del higado
eElevacion de enzimas hepéaticos
eFibrosis hepética congénita

e Ascitis

Piel:

e Aclimulos de grasa
eLipodistrofia
eMamilas invertidos
oPiel de naranja

Coagulacion:

e Trombosis

eHemorragias

eCoagulacion intravascular diseminada

e Actividad baja de AT IlI, factor de coagulacion XI,
proteina C

En el laboratorio podemos sospechar CDG cuando:
e Los valores de las enzimas del higado son elevados
¢ Hipoproteinemia

e Déficit de colesterol

e Déficit de IGF-1

e Valores de prolactina, FSH y LH elevados
eDéficit de hormonas tiroideas

e Anemia crénica

ePlaguetopenia

e eucocitosis (CDG-lIc)

oNiveles bajos de colinesterasa

Cbémo se lleva a cabo el diagnéstico bioquimico y
molecular?

Gracias a pruebas como: la técnica de
isoelectroenfoque (IEF) de la transferrina, aunque se
recomienda realizar también el de otras glicoproteinas
como la haptoglobina, alfa-1 anti-tripsina, etc.
También es posible estudiar la actividad del enzima
deficitario (segin el tipo de CDG) en leucocitos o
fibroblastos. La confirmacion diagnostica llega con el
estudio molecular de los genes implicados en estas
enfermedades.

Por qué es importante un diagndéstico temprano?

Porque los CDG son un grupo de enfermedades raras
cuyo namero va aumentando paulatinamente. Sélo un
diagnostico temprano permitird un mejor manejo del
paciente  evitando exploraciones 'y  estudios
complementarios innecesarios y siendo posible
realizar un adecuado asesoramiento genético de la
familia.

¢HAY TRATAMIENTO PARA LA CDG?

Actualmente, s6lo el CDG-lb y el CDG-lIc tienen
tratamiento que revierte el defecto de glicosilacion.



Meédicos e investigadores espafioles y portugueses
implicados en el estudio y diagnostico del CDG:

Dra Belén Pérez Duefias (Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de Llobregat. Barcelona).

Dr Rafael Artuch (Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de Llobregat. Barcelona).

Dra Paz Briones (Institut de Bioquimica Clinica.
Corporacié Sanitaria Clinic i CSIC. Barcelona.
Espafia)

Dra Célia Pérez-Cerda (Centro de diagnostico de
enfermedades moleculares, Universidad Auténoma de
Madrid)

Dr Dulce Quelhas (Instituto de genética Jacinto
Magalhées,, Portugal)

Dra Laura Vilarinho (Instituto de Genética Médica
Jacinto de Magalhaes, Portugal)

La misidn de la APCDG-DMR (Associacdo Portuguesa
CDG e outras Doengas Metabdlicas Raras) y de la
AESCDG (Asociacion espafiola del Sindrome CDG)
es:

eProporcionar la adecuada informacion sobre el
Sindrome CDG a las personas diagnosticadas y
contribuir para la formacion especifica del personal
sanitario.

oEl estudio y asesoramiento de la problemética
medica, social, etc., relacionada con este sindrome

eLa promocion de toda clase de actividades
encaminadas al desarrollo psicomotor y psiquico del
nifio

eColaborar con la Administraciones Publicas en sus
distintos niveles para el diagnostico y tratamiento del
Sindrome CDG y conseguir las ayudas necesarias de
aquellas para el propio desarrollo de la Asociacion

oEditar las publicaciones que se estimen pertinentes
para el cumplimiento de sus objetivos y colaborar en
aquellas otras que se relacionen con el colectivo de
enfermedades metabdlicas.

eEstablecer relaciones con todas las asociaciones a
nivel mundial de este sindrome.

Contacto de la APCDG-DMR (Associacao
Portuguesa CDG e outras Doencas Metabdlicas
Raras):

Presidente: Vanessa Ferreira
Webhttp://sindromecdg.orgfree.com/

E-mail: sindromecdg@gmail.com
Facebook: sindrome cdg
Blog: http://sindromecdg.blogspot.com/

Contacto de la AESCDG (Asociacion espafiola
Sindrome CDG):

Presidente: Cristina Lanz

Web: http://webs.ono.com/aescdg/
E-mail: aescdg@ono.com
Facebook. AESCDG

“En vista de su
naturaleza congénita y la importancia de su
identificacion temprana, los defectos congénitos
de la glicosilacion tienen especial relevancia en
pediatria”.

“mas de la mitad de las proteinas humanas estan
glicosiladas. Este dato permite comprender los
complejos cuadros multisistémicos de pacientes

con CDG y la necesidad de un diagndstico precoz
para asesorar las familias y mejorar la calidad

de vida de los nifios™
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